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Ciddi Hipermagnezemi ile Gelen Bir Olgu
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14 yafl›nda k›z hasta pediatri acil poliklini¤ine bilinç kayb› nedeniyle baflvurdu. Öyküsünden hastan›n bir haftad›r gaita ç›k›s› olmad›¤› ve bu neden-
le s›k s›k magnezyum içeren katartik kulland›¤› ö¤renildi. Baflvurdu¤u gün kusmalar› bafllayan hastan›n bir anda bilincinin kapand›¤› ö¤renildi. Öz-
geçmiflinde hastan›n mental retardasyonunun oldu¤u, reflü nedeniyle böbrek ameliyat› geçirdi¤i ö¤renildi Fizik muayenesinde VA:16 kg(<3p)
Boy:121cm(<3p) A: 36.2°C N: 70/dk SS:20/dk komatöz durumda olan hastan›n Glaskow koma skalas› 3 puan olup, pupillerde ›fl›k refleksi zay›f, solu-
num paterni yüzeyel, bat›n distandü, barsak anslar› belirgin, derin tendon refleksleri al›namamakta ve plantar yan›t fleksör idi. Hastaya koma ay›r›-
c› tan›s› amac›yla çekilen kraniyal tomografisi normal olarak de¤erlendirildi. Çekilen EKG'de 1. dereceden AV blo¤u oldu¤u fark edilen hastaya her-
hangi bir olas› intoksikasyona yönelik olarak mide lavaj› yap›larak aktif kömür tek doz verildi. Ald›¤› katartik ilaca ba¤l› hipermagnezemisi olaca¤›
düflünülen hastan›n bak›lan magnezyum de¤erinin 15.9mg/dl gelmesi üzerine hasta acil hemodiyalize al›nd›. Diyalizin 2. saatinde bilinci aç›lan has-
taya diyaliz ç›k›fl›nda bak›lan Mg de¤eri 5.9mg/dl olarak geldi. Hastaya profilaktik olarak magnezyumun kardiyak etkilerini önlemek amac›yla
0,5cc/kg/doz kalsiyum glukonat iv olarak baflland›. Mg yüklenmesi oldu¤u düflünülen hastaya 6 saatlik aralarla bak›lan Mg de¤erinin diyaliz sonra-
s› 24. saatinde 7mg/dl gelmesi üzerine hasta bir kez daha hemodiyalize al›nd›. Takiplerinde diyaliz sonras› Mg de¤eri 3.9mg/dl gelen hastan›n Mg
de¤eri tedrici olarak düfltü. Bu sunumda bilinci kapal› olarak gelen hastada hipermagnezeminin de bu tabloya yol açabilece¤i ve 10mg/dl'yi geçen
de¤erlerede acil hemodiyalizin tedavi edici ve yüz güldürücü oldu¤u vurgulanmak istenmektedir. Olgumuz pediatrik yafl grubunda 15mg/dl'in üze-
rinde Mg de¤eri ile yaflayan literatürdeki ilk olgu olarak bildirilmektedir.
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Ritscher-Schinzel Sendromu: Olgu Sunumu
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Ritscher-Schinzel yada 3C (cranio-cerebello-cardiac) Sendromu kardiak defektler, serebellar vermis hipoplazisi ve kraniofasiyal defektler ile ka-
rakterizedir. Makrosefali, frontal ve oksipital belirginlik, genifl ön fontanel tüm vakalarda görülmektedir. Oküler hipertelorizm, burun kökü bas›kl›¤›,
iris ve retina kolobomu , optik sinir atrofisi, bifid uvula, yar›k damak, yüksek damak vs. de bildirilmifltir. Dandy Walker malformasyonu veya Dandy
Walker variant 3C sendromundaki beyin defektini tan›mlamak için kullan›l›r fakat tan›mlanan defektler aras›nda farkl›l›klar vard›r. Burada kraniofa-
siyal, kardiak ve serebellar defekti olan bir infant sunulmufltur. 28 yafl›ndaki annenin 5. gebeli¤inden normal vajinal yolla miad›nda k›z çocu¤u ola-
rak do¤du.Gebelik takibinde problem olmad›¤›, annenin herhangi ilaç kullan›m› veya zehirli maddeye maruziyeti olmad›¤› ö¤renildi. Vaka annenin 3.
yaflayan çocu¤uydu. 2 tane 1. trimester düflük öyküsü vard›. Ebeveyn akrabal›¤› yoktu. Hastan›n do¤um kilosu 3600 gram (%75 p), boyu 50 cm (%75
p), bafl çevresi 38 cm (>%97 p) idi. Fizik muayenede makrosefali, frontal ve oksipital belirginlik, burun kökü bas›kl›¤›, genifl ön fontanel, düflük kulak,
hipertelorizm gözlendi .Yumuflak damakta yar›k vard›. Damak dar ve yüksek idi. Hastan›n belirigin muskuler hipotonisi vard›. ‹ki tarafl› el 3. ve 4. par-
maklarda kamptodaktili anomalisi gözlendi. Vakan›n biyokimyasal ve kan tahlilleri normal s›n›rlarlar içindeydi. ‹skelet grafileri ve bat›n USG incele-
mesi normaldi. Beynin MR görüntülemesinde korpus kallosum agenezisi, kolposefali, serebellar vermis hipoplazisi ve mega sisterna magna anoma-
lisi izlendi. Ekokardiyografik incelemede perimembranöz outlet VSD ve atrium sekundum tip ASD tespit edildi. Kromozom analizinde say›sal ve ya-
p›sal anomaliye rastlanmad› (46 XX) Hasta yenido¤an klini¤inde takibin 120. gününde pseudomonas sepsisi nedeniyle öldü. Literatürde Ritscher-
Schinzel Sendromu tan›s›yla takriben 20-25 vaka yay›nlanm›flt›r. Nadir görülmesi nedeniyle bu vakay› sunmay› uygun gördük.
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A¤›r Dehidratasyon ve Psödo-Bartter Sendromu Tablosu ile Baflvuran 
Bir Kistik Fibrozis Olgusu (∆∆F508 ve W1282X Kompund Heterozigot Mutasyonu)

Ayhan Çevik, Meltem Ege, Nihat Okuducu, Ahmet Denker, Fatih Erba¤c› 
Sani Konuko¤lu T›p Merkezi, Pediatri ve Yo¤un Bak›m Ünitesi, Gaziantep.

Kistik fibrozis; otozomal resesif geçifl gösteren, farkl› organ ve sistemleri tutan, çok defa ölümcül seyreden bir hastal›kt›r. Ülkemizdeki gerçek s›kl›-
¤› bilinmemekle birlikte 1/2000- 1/4000 aras›nda oldu¤u tahmin edilmektedir. Kistik fibrozisli süt çocuklar›nda terle afl›r› tuz kayb› sonucu hipovole-
mi ve hipokloremik metabolik alkalozun efllik etti¤i Psödo-Bartter Sendromu geliflebilmektedir. Hastanemiz acil servisine, tekrarlayan kusmalar ve
ifltahs›zl›k yak›nmas›yla baflvuran 10 ayl›k erkek olgu a¤›r dehidratasyon tablosu ile yo¤un bak›m ünitesinde izlendi. ‹zleminde tedaviye dirençli a¤›r
hipoelektrolitemi, metabolik alkaloz saptand›. S›k enfeksiyon geçirme öyküsü ve büyüme geliflme gerili¤i bulgular› olan olgunun yap›lan kistik fibro-
zis mutasyon analizinde iki ayr› mutasyon (∆F508 ve W1282X kompound heterozigot mutasyonu) saptand›. ‹zah edilemeyen büyüme ve geliflme ge-
rili¤i, tekrarlayan kusmalar ve dehidratasyonun efllik etti¤i hipokloremik metabolik alkalozlu olgular›n kistik fibrozis aç›s›ndan tetkik edilmeleri ge-
rekmektedir.
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